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Habilidades auditivas e comunicativas no espectro da
neuropatia auditiva e mutacao no gene Otoferlin: estudo
de casos

Auditory and communicative abilities in the auditory
neuropathy spectrum disorder and mutation in the Otoferlin
gene: clinical cases study

RESUMO

Este estudo teve como objetivo investigar as habilidades auditivas e comunicativas de criangas diagnosticadas
com Espectro da Neuropatia Auditiva, sendo a etiologia definida como mutagdo no gene Otoferlin. Trata-se de
uma pesquisa descritivo-qualitativa, na qual foram avaliados dois irmaos que se enquadram no quadro clinico
descrito. Os procedimentos realizados foram: testes de percepcdo de fala voltados a criangas deficientes audi-
tivas profundas e avaliagdo das habilidades comunicativas por meio do Protocolo de Observacdo Comporta-
mental. Por serem irmdos, as criangas voluntdrias neste estudo partilham o mesmo ambiente familiar e contexto
comunicativo. Apesar disso, desenvolveram habilidades comunicativas distintas, principalmente quanto ao uso
da linguagem oral. O estudo mostrou que o Espectro da Neuropatia Auditiva € uma patologia muito hetero-
génea em todos os aspectos, ndo sendo possivel fazer generaliza¢des ou supor que casos com caracteristicas
clinicas similares desenvolverao as mesmas habilidades auditivas e comunicativas, mesmo no caso de irmaos.
Conclui-se que a aquisi¢do dessas habilidades envolve fatores subjetivos, que devem ser investigados a partir
da singularidade de cada caso.

ABSTRACT

This study had the aim to investigate the auditory and communicative abilities of children diagnosed with
Auditory Neuropathy Spectrum Disorder due to mutation in the Otoferlin gene. It is a descriptive and quali-
tative study in which two siblings with this diagnosis were assessed. The procedures conducted were: speech
perception tests for children with profound hearing loss, and assessment of communication abilities using
the Behavioral Observation Protocol. Because they were siblings, the subjects in the study shared family and
communicative context. However, they developed different communication abilities, especially regarding the
use of oral language. The study showed that the Auditory Neuropathy Spectrum Disorder is a heterogeneous
condition in all its aspects, and it is not possible to make generalizations or assume that cases with similar
clinical features will develop similar auditory and communicative abilities, even when they are siblings. It is
concluded that the acquisition of communicative abilities involves subjective factors, which should be inves-
tigated based on the uniqueness of each case.
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INTRODUCAO

A percepg¢do e a compreensao da fala representam as ha-
bilidades de recep¢do e interpretacdo dos modelos sonoros.
Quando hd comprometimento dessas capacidades, ocorrem
também prejuizos nas habilidades comunicativas do individuo.

O Espectro da Neuropatia Auditiva (ENA) € uma alteragao
auditiva que acarreta, na maioria das vezes, dificuldades signi-
ficativas na percepcdo da fala, principalmente na presencga de
ruido competitivo, indicando um prejuizo no processamento
temporal devido a falta de sincronia das vias auditivas da céclea
ao cortex auditivo). Falhas na habilidade de resolugio do pro-
cessamento temporal comprometem, também, a compreensao
verbal e, consequentemente, o desenvolvimento da linguagem
oral e o desempenho comunicativo®.

O ENA ¢ caracterizado por um quadro clinico cldssico,
evidenciado pela auséncia ou por grande alterag@o nas respostas
do Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefélico (PEATE),
presenca de Emissdes Otoacusticas (EOA) evocadas e/ou
Microfonismo Coclear (MC) e auséncia de reflexos acusticos
estapedianos. No que diz respeito as caracteristicas audiol6-
gicas, os limiares para tom puro podem apresentar diversas
configuragdes, desde audi¢do normal até perdas auditivas de
grau profundo, uni ou bilaterais, simétricas ou ndo. H4, ainda,
a possivel ocorréncia de casos com progressao e flutua¢do da
perda auditiva, sendo que, em alguns deles, esse funcionamento
auditivo flutuante pode variar de um dia para o outro”.

Ha varias etiologias para os casos de ENA. Uma delas € a
hereditéria de forma ndo-sindromica, de heranga autossdémica
recessiva, causada por mutagdo no gene Otoferlin (OTOF)®.
O OTOF € composto por 48 exons e fornece instrugdes para
produzir a proteina denominada Otoferlina, responsédvel pela
liberagdo dos neurotransmissores nas sinapses das células
ciliadas internas (CCI) na céclea. This process is dependent
on the concentration of calcium within the cell. A Otoferlina
possui vdrias regides C2 chamadas dominios, que se ligam ao
célcio, o qual € utilizado para interagir com outras moléculas.
A surdez € causada por uma quase completa perda de cdlcio na
exocitose da CCI. Essa alteragdo acarreta uma perda auditiva
que se caracteriza como ndo-sindrémica de heranca autosso-
mica recessiva sensorioneural, geralmente de grau severo a
profundo e de manifestagdo pré-lingual®.

Desde a década de 1990, pesquisadores investigam o0s
resultados audiolégicos do ENA, e, mais recentemente, as
consequéncias dessa alteracdo auditiva quanto as habilidades
comunicativas também vém sendo foco de interesse, o que
tem sido de grande valia para o processo de reabilitacdo. No
sentido de contribuir para esse campo de pesquisa, 0 presente
estudo teve como objetivo investigar as habilidades auditivas e
comunicativas de dois irmaos com diagndstico de ENA e com
a mesma mutacio no gene OTOF.

APRESENTACAO DO CASO CLINICO
Trata-se de uma pesquisa descritivo-qualitativa que foi apro-

vada pelo Comité de Etica e Pesquisa da Pontificia Universidade
Catélica de Sao Paulo, sob o nimero 131/2008. O Termo de
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Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) devidamente as-
sinado pelos responsaveis.

Participaram duas criangas diagnosticadas com ENA em
um servi¢o de saide auditiva de alta complexidade, localizado
no municipio de Sdo Paulo.

Casuistica

Sujeito 1

O sujeito 1, género masculino, foi diagnosticado com ENA
quando estava com 1 ano de idade. A avaliacdo audioldgica
realizada na instituicdo foi composta pelos exames de EOA,
PEATE com pesquisa do MC, timpanometria com pesquisa
dos reflexos actsticos e Audiometria de Refor¢o Visual (VRA).
Os resultados obtidos na bateria de exames foram: presenca
de EOA, auséncia de PEATE com presenga do MC, curva
timpanométrica tipo A com auséncia de reflexos estapedianos
bilateralmente e curva audiométrica de grau profundo.

Em seguida, a crianga passou pelo processo de indicacdo
e adaptacdo de aparelho de amplificacdo sonora individual
(AAS]I) bilateralmente e iniciou terapia fonoaudioldgica, que
foi realizada até os 2 anos de idade. Posteriormente, o sujeito
deixou de frequentar a institui¢do.

A crianca sempre utilizou o AASI por um grande periodo
de tempo durante o dia, retirando-o somente para brincar,
tomar banho e dormir. Porém, eram os pais que colocavam o
dispositivo no filho, e quando nao o faziam, ele ndo sentia falta,
assim como ndo percebia se estava funcionando ou ndo, como
nos momentos em que a pilha acabava.

Matriculada em escola especial para surdos aos 3 anos de
idade, a crianga passou a fazer uso da Lingua Brasileira de
Sinais (LIBRAS) e frequentar terapia com a fonoaudidloga
da instituicdo. No momento da pesquisa, o sujeito 1 estava
com 9 anos de idade, fazia uso do AASI e estava em terapia
fonoaudioldégica. Suas recentes avaliacdes audiolégicas mos-
travam presenca de EOA, curva timpanométrica tipo A com
auséncia dos reflexos estapedianos e perda auditiva de grau
profundo bilateral.

Sujeito 2

O sujeito 2, género feminino, chegou para avaliagdo audio-
l6gica na instituicdo com 2 meses de vida, devido a alteragao
auditiva diagnosticada no irmao (sujeito 1), e sem etiologia
definida. Nas primeiras avaliacdes audioldgicas realizadas na
instituicdo foram identificadas respostas de EOA presentes
bilateralmente, falha no PEATE na orelha direita, detectada na
triagem, e auséncia de reflexo cécleo-palpebral na avaliagao
instrumental.

Com 1 ano e 10 meses, foram realizadas novas avaliacdes
audioldgicas. Na ocasido, as respostas das EOA continuavam
presentes, porém, ndo foram observadas respostas na audiome-
tria tonal limiar. Apds essa data, a crianga deixou de frequentar
a instituicao.

Com 4 anos de idade, o sujeito retornou a instituicao.
Segundo o relato dos pais, aos 2 anos a filha foi matriculada em
uma escola especial para surdos e come¢ou a aprender LIBRAS.
Na escola eram feitas avaliagdes audioldgicas rotineiras. Dos
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2 aos 3 anos de idade, fez avalia¢des audioldgicas na escola,
sendo indicado AASI bilateralmente. Inicialmente, a crianca
evitava usé-lo, e os pais supunham que era por que a crianca
ndo tinha beneficio com o dispositivo.

Na instituicio novas avaliacdes audioldgicas foram realiza-
das, com os mesmos resultados, respostas presentes nas EOA
e auséncia de respostas para tons puros na audiometria. No
PEATE também foi identificada auséncia de respostas. A crian-
¢a passou a fazer acompanhamento audiolégico na instituicdo,
fez uma nova selec¢io e adaptacio de AASI e foi matriculada no
servigo de terapia fonoaudiolégica. Até os 5 anos de idade, a
configuracdo audiométrica era de grau profundo. Aos 6 anos, 0s
limiares audiométricos demonstravam perda auditiva flutuante
de grau moderado a severo bilateralmente.

No momento da pesquisa, o sujeito 2 estava com 8 anos
de idade e em terapia fonoaudioldgica. As avalia¢des audiol6-
gicas recentes indicavam uma perda auditiva de grau leve no
audiograma, com presenga de EOA, curva timpanométrica tipo
A com auséncia de reflexos acusticos e auséncia de registro de
ondas no PEATE. Com base no relato dos pais, nesse momento
a crianga estava apresentando habilidades auditivas flutuantes.
Segundo eles, o AASI era usado somente nos dias em que a
crianga tinha maiores dificuldades auditivas.

Os irmaos, com diagndstico de ENA, apresentaram mutacao
no gene Otoferlin como causa etiolégica. Segundo o laudo
genético, ambos possuem padrio de heranga autossomica re-
cessiva e sio portadores da mesma mutag¢do genética no gene
OTOF: ¢.5431A>T (K1811X) no exon 44.

Procedimentos

Os procedimentos aqui descritos foram realizados em am-
bos os sujeitos da pesquisa.

Etapa 1: Caracterizacio do desempenho comunicativo dos
sujeitos de acordo com dados coletados em entrevistas com
familiares.

Etapa 2: Avaliacdo de percepcdo de fala, por meio do
“Procedimento de Avaliacdo de Percep¢do de Fala em
Criancas Deficientes Auditivas Profundas”®. As provas
foram aplicadas com e sem AASI, dentro da cabine actistica
e a viva voz, mantendo-se, aproximadamente, a distdncia de
um metro entre a avaliadora e o paciente, sem possibilidade
de utilizacdo de leitura orofacial. A partir dos resultados
obtidos, as criangas foram classificadas quanto as categorias
de audi¢do (Anexo 1).

Etapa 3: Avaliacdo das habilidades comunicativas, por
meio do Protocolo de Observagiao Comportamental (PROC)®.
As criancas foram submetidas a uma situagdo interativa com
a avaliadora, em contexto lddico envolvendo brinquedos pré-
-selecionados, por um periodo de 40 minutos, que foi registrada
em video para posterior andlise. O PROC foi utilizado de forma
adaptada, sendo avaliados somente os aspectos: habilidades
comunicativas e compreensao verbal. A partir dos resultados,
foram atribuidas caracteristicas gerais quanto as habilidades
comunicativas, organizacao linguistica e compreensdo da
linguagem oral, de acordo com os pardmetros propostos pelo
instrumento.
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RESULTADOS
Desempenho comunicativo dos sujeitos

De acordo com dados coletados em entrevistas com os fami-
liares, os sujeitos sempre estiveram inseridos no mesmo ambiente
comunicativo, tanto familiar quanto escolar. Porém, mostraram-
-se bem diferentes quanto ao desenvolvimento da comunicacao.

O sujeito 1 ndo vocalizava para atrair ateng¢do de outras
pessoas e raramente utilizava a voz espontaneamente durante
a situacdo de comunicacdo. Sua linguagem oral dificilmente
era compreendida, mesmo por pessoas familiarizadas, e sua
comunicag¢do se baseava em gestos representativos ou LIBRAS.

J4 o sujeito 2 sempre fez maior uso da linguagem oral, po-
rém, com prevaléncia de palavras isoladas, na maioria das vezes
compreendidas apenas por pessoas familiarizadas. Também
utilizava LIBRAS e gestos simbdlicos.

Observa-se que, devido a flutuagdo da perda auditiva do
sujeito 2, € dificil estabelecer precisamente a sua audibilidade.
Dessa forma, nos dois casos, o estudo se baseou nos limiares
identificados na audiometria realizada na data em que foram
realizadas as avaliacdes de percep¢do de fala e habilidades
comunicativas.

Percepcio de fala

Na sequéncia, sdo apresentados os resultados dos procedi-
mentos de avaliagdo de percepcdo de fala em cada caso.

Ressalta-se que, na avalia¢do de percepg¢ao de fala, o sujeito
1 foi testado com e sem o uso do AASI. Porém, a classificacdao
quanto a categoria da audi¢@o foi estabelecida com base nos
resultados obtidos com o dispositivo, considerando-se que, com
0 seu uso, a percepcdo auditiva € beneficiada. J4 o sujeito 2 foi
avaliado sem a utilizacdo de AASI, considerando-se os limiares
com média tonal de 500 Hz, 1 e 2 kHz dentro da normalidade
no dia do teste. A categoria da audicdo foi estabelecida com
base nos resultados obtidos sem o dispositivo.

Os resultados da avaliacio de percepg¢do de fala do sujeito
1 mostraram que ndo houve uma grande diferenca nas respos-
tas obtidas com ou sem AASI (Tabela 1). Ficou evidenciado
que esse dispositivo vinha trazendo beneficios apenas quanto
as habilidades de deteccdo de sons, discriminacdo vocélica e
discriminag¢@o da extensao das vogais. Porém, pouco contribuia
para a habilidade de reconhecimento de palavras e compreen-
sdo de sentencas. Isso significa que a crianca se encontrava na
categoria 2 de audicdo, ou seja, detectava a presenca do sinal
de fala e estava iniciando a diferencia¢do das palavras pelos
tragos suprassegmentais.

J4 o sujeito 2, mesmo sem o uso do AASI, conseguiu bons
resultados no teste de percepcdo de fala, embora também tenha
encontrado dificuldades nas habilidades auditivas mais com-
plexas, como compreensio de sentencas (Tabela 2).

Habilidades comunicativas

O sujeito 1 foi avaliado com o uso do AASI, de modo
a ter a percep¢do auditiva beneficiada. A criancga respondeu
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Tabela 1. Resultado do procedimento de avaliacéo de percepgao de fala no sujeito 1

Detecgao Discriminacao Discriminacao da Reconhecimento _
I . = ) Compreensao
Aplicagéao de sons vocalica extensdo das vogais de palavras
de sentengas
% % % %
Sem AASI 86,7 70 100 33,3 X
Com AASI 90 80 100 50 X

Legenda: x = ndo realizado; AASI = aparelho de amplificagdo sonora individual
Nota: A crianga ndo conseguiu reconhecer mais de 50% dos vocabulos da prova de Reconhecimento de Palavras e, por isso, ndo foi realizada a prova de Compre-
ensdo de Sentencas

Tabela 2. Resultado do procedimento de avaliagao de percepcao de fala no sujeito 2

Deteccéo Discriminacao Discriminacao da Reconhecimento _
I - ~ ) Compreensao
Aplicagéao de sons vocalica extensdo das vogais de palavras
de sentencgas
% % % %
Sem AASI 86,7 100 100 75 -
Com AASI X X X X X

Legenda: x = ndo realizado; AASI = aparelho de amplificagdo sonora individual
Nota: A crianca reconheceu mais de 50% dos vocabulos da prova de Reconhecimento de Palavras, porém néo conseguiu realizar a prova de Compreensao de Sentengas

assistematicamente a linguagem oral, porém apresentou comu- permitindo a comparacdo das pontuacdes entre ambas (Quadro

nicagdo intencional plurifuncional, com ampla participacdo em 1).

atividade dialégica por meios simbodlicos ndo verbais. Foram registrados, ainda, os resultados de todas as ava-
O sujeito 2 foi avaliado sem a utilizagdo de AASI, conside- liagdes realizadas com as duas criangas, discriminando-se 0s

rando-se os limiares com média tonal dentro da normalidade aspectos qualitativos relevantes quanto a percepcao auditiva,

registrados na audiometria no dia do teste. A crianga compre- compreensdo verbal e as habilidades comunicativas (Quadro 2).

endeu ordens de até duas agdes ligadas ao contexto imediato

e possuia comunica¢ado intencional plurifuncional, com ampla DISCUSSAO

participag@o em atividade dial6gica por meios verbais ligados

ao contexto imediato. O ENA € foco de estudo de muitos pesquisadores hé alguns
Foram obtidos os resultados do PROC das duas criancas, anos. Porém, apesar das inimeras descobertas a respeito dessa

Quadro 1. Resultados do PROC

~ . Sujeito 1 Sujeito 2
Aspectos observados Pontuagdo maxima _ _
Pontuagao alcancada Pontuagao alcancada
Habilidades comunicativas (expressivas) 70 32 56
Compreensao da linguagem oral 60 10 50
Total de pontos 130 42 106

Quadro 2. Resultados gerais de percepgao auditiva, compreensao verbal e habilidades comunicativas

Casos clinicos Percepcao auditiva Compreensao verbal Habilidades comunicativas
PANS grau profundo Responde Comunicagao intencional plurifuncional,
Sujeito 1 Categoria 2 de audi¢ao assistematicamente ampla participagéo em atividade dialdgica
l por meios simbolicos nao verbais.
Detecta a presenca do sinal de fala Nao apresenta organizagao linguistica

e diferencia palavras pelos tragcos
suprassegmentares (duracao, tonicidade)

PANS grau leve/moderado Compreende ordens com Comunicagao intencional plurifuncional,
Sujeito 2 Categoria 3 de audigao até duas acoes, ligadas ao ampla participagéo em atividade dialdgica
{ contexto imediato por meios verbais, ligados ao contexto
Esté iniciando a identificacao de palavras. imediato.
E capaz de diferenciar palavras Produgéo de enunciados (com duas ou
apresentadas em conjunto fechado, com mais palavras organizadas no nivel da
base na informacéao fonética frase)

J Soc Bras Fonoaudiol. 2012;24(2):181-7
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patologia, muitas questdes ainda precisam ser esclarecidas.

Trata-se de uma alteracdo auditiva que abrange uma po-
pulacdo heterogénea, com diferentes etiologias e locais de
lesdo, podendo ainda ocorrer similaridades ou variagdes tanto
nos resultados dos testes quanto no comportamento auditivo.
Dessa forma, torna-se um desafio propor qual seria o método
de reabilitacao mais eficaz para cada caso.

No presente estudo, os dois irmdos apresentavam a causa
genética como Unico fator etioldgico, sendo que nos prontud-
rios ndo constavam fatores de risco pré, peri ou pds-natais que
pudessem indicar etiologias adicionais. Um estudo recente e
com uma casuistica significativa também mostrou que essa
etiologia é uma das mais evidenciadas nos casos de ENA®.

Ambas as criangas possuiam a mutagdo em um dnico alelo
do gene OTOF. Entretanto, assim como ocorreu em outra pes-
quisa”, as mutagdes identificadas no presente estudo ainda ndo
foram descritas na literatura. Assim, mesmo sendo considerada
uma das etiologias mais comuns do ENA, os exons desse gene
devem ser pesquisados para que seja possivel identificar o maior
nimero possivel de mutagdes patogénicas.

A principal queixa encontrada nos casos de ENA € a difi-
culdade na percepg¢do de fala, principalmente na presenca de
ruido®. Ja que mensurar a influéncia do ruido na percepgio
de fala dessas criancas ndo era um dos objetivos deste estudo,
optou-se por realizar a avaliac@o dessa habilidade somente no
siléncio, com o auxilio da cabine acustica. Os resultados dessa
avaliacao mostraram dificuldades dos sujeitos, principalmente,
nas tarefas que envolviam palavras ou sentencas.

Ambos os sujeitos ndo conseguiram realizar a prova de
Compreensdo de Sentencas do teste de percepcao de fala, di-
ficuldade que também foi identificada no item de compreensao
de fala do PROC. Isso pode ser associado tanto aos beneficios
limitados do AASI como dispositivo eletronico a ser utilizado
no processo de habilitacdo e reabilitacao para alguns casos de
ENA, quanto ao comprometimento na resolugao temporal, que
diz respeito a competéncia de analisar e diferenciar distintos
eventos sonoros encadeados — habilidade fundamental para a
compreensdo da fala e também para a aquisicao e desenvolvi-
mento das habilidades linguisticas.

Como o préprio diagnéstico e o local da lesdo ainda sdo
muito dificeis de serem determinados em casos de ENA, os
recursos para (re)habilitacdo também sdo bastante explorados
e discutidos atualmente. Ainda existem ddvidas e questiona-
mentos sobre os métodos e abordagens a serem utilizados na
terapia fonoaudioldgica e sobre 0 momento no qual se deve
optar pelo implante coclear (IC).

Alguns estudos sugerem que o AASI ndo € a conduta de
intervencdo mais indicada para os casos de ENA, independen-
temente do suposto grau de perda auditiva, porque o estimulo
que € amplificado e chega a céclea ndo € conduzido para o nervo
auditivo, devido a dessincronia existente na via auditiva. Sendo
assim, o aparelho auditivo convencional seria capaz de ajudar
apenas na sensibilidade ou audibilidade, pouco contribuindo
para a melhora na percepcio de fala®. Os resultados encontra-
dos nos testes de percepc¢do de fala dos sujeitos deste estudo
sdo compativeis com os da literatura existente, ja que o uso
do AASI também nao foi efetivo para o desenvolvimento das
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habilidades auditivas mais complexas. Resultados semelhantes
também foram encontrados em uma pesquisa® em que, de 260
pacientes, 85 foram adaptados com AASI, porém apenas 15%
apresentaram beneficio para a compreensado da fala e aquisicao
da linguagem oral.

Pesquisas vém mostrando que os casos de ENA apresen-
tam melhorias no comportamento auditivo com o uso do IC.
Contudo, os resultados nos testes de percepcio de fala podem
ser inferiores quando comparados a casos com perda auditiva
neurossensorial (PANS), também implantados®'?.

Pesquisadores recomendam IC para todos os sujeitos que
nao apresentaram beneficios com AASI?!2. J4 outros autores
referem que, ao invés de indicar IC para todas as criancas com
ENA, deve-se ter cautela. Nesta populacdo pode haver casos
em que a estimulacao elétrica ndo € uma boa escolha pela falta
de sincronia no nervo auditivo, como ocorre nos pacientes
com deficiéncia do nervo coclear (que ndo sdo candidatos a
implantagdo)?.

Nos casos com mutagdo no gene OTOF, € consenso que o
local de lesdo € a CCI, e possivelmente hd um niimero suficiente
de fibras do nervo auditivo e de células ganglionares capazes
de responder a estimulacdo elétrica. Dessa forma, individuos
com essa mutacio sao potenciais candidatos ao beneficio com
IC, o qual provavelmente auxiliard na melhora dos limiares
audiométricos, assim como no desenvolvimento das habili-
dades auditivas e de linguagem“®. Contudo, devemos levar
em considerag@o que as pesquisas desse gene ainda estdo em
andamento, e até 0 momento ndo hé estudos que comprovem o
beneficio do IC em criangas com a mesma mutagao dos irmaos
aqui estudados.

Outro aspecto a ser destacado diz respeito ao quadro de
flutuagdo dos limiares registrados na audiometria da crianga 2,
embora nas ultimas avaliacdes esses limiares estivessem muito
préximos da normalidade. Tal flutuag@o também foi percebida
pela familia. De acordo com relatos dos pais, a crianga passou a
perceber, gradativamente e com maior frequéncia, a presenca de
estimulos sonoros, mesmo os de fraca intensidade. No entanto,
no decorrer das avaliagdes, foi possivel notar que ela fazia uso
limitado da linguagem oral, aparentemente ndo compativel
com os resultados audiolégicos (préximos da normalidade).

Uma pesquisa relata um caso com ENA similar ao do
sujeito 2 deste estudo, com limiares audiométricos compativeis
com perda auditiva leve a moderada bilateral. Apds receber im-
plante em uma das orelhas, houve melhora no reconhecimento
de palavras, mesmo na presenga de ruido. Porém, essa prética
deve ser cautelosa, levando-se em consideracao a diversidade
nos casos de ENA, principalmente quando hé a ocorréncia de
flutuagio da perda auditiva. Dessa forma, autores” sugerem a
realizacdo de acompanhamentos audiolégicos de sujeitos com
possibilidades de formas transitérias ou evolutivas do status
auditivo, visando principalmente uma reabilitacdo auditiva
compativel com as condicdes e necessidades de cada individuo.

Considerando a alteragao na resolucio temporal acarretada
pelo ENA, os autores do presente estudo estdo de acordo com
a afirmacdo de que o audiograma e o grau da perda auditiva
ndo sdo suficientes para presumir as habilidades de percepgao
da fala. Tais informagdes refletem apenas uma medida de
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audibilidade nas vérias frequéncias do audiograma.

Para os irmiaos estudados, o AASI foi eleito para o processo
de habilitacdo e reabilitacao auditiva. Entretanto, estd claro que
a amplificacdo sonora ndo foi suficiente para o desenvolvi-
mento das habilidades auditivas e linguisticas dessas criancas.
Devemos levar em consideragdo, porém, que, no momento do
diagndstico, pouco se conhecia a respeito das possibilidades
de intervencao nos casos de ENA, sendo necessdrios avangos
clinicos e cientificos para a obten¢do do conhecimento atual
sobre esse tipo de alterag@o auditiva.

Quanto as habilidades comunicativas no geral, ainda que os
sujeitos sempre estivessem inseridos no mesmo ambiente comu-
nicativo, sempre foram bem diferentes quanto a comunicacao.
O sujeito 1 fazia mais uso de gestos e de LIBRAS, evitando o
uso da linguagem oral, mesmo quando solicitado. O sujeito 2,
comparativamente, fazia maior uso da linguagem oral, porém de
forma restrita, geralmente por meio de sons ininteligiveis e/ou
enunciados de poucas palavras. Na literatura, também nao fo-
ram encontrados relatos de criancas com ENA que possuissem
prejuizos no que diz respeito a inten¢do comunicativa. Nessa
perspectiva, observa-se que as criancas deste estudo também
apresentaram interagdo interpessoal intencional.

Sabemos que a qualidade das interagdes familiares favorece
o desempenho comunicativo, de maneira geral. Contudo, ndo
€ possivel afirmar que um mesmo contexto familiar gere os
mesmos efeitos quanto ao comportamento comunicativo de
seus membros. Isso porque fatores ligados ao funcionamento
subjetivo individual podem interferir nessa condi¢do.

Finalmente, ressaltamos que o ENA € uma patologia que
ainda necessita de estudos aprofundados, tanto em relacao as
suas caracteristicas quanto aos resultados clinicos obtidos pelas
intervencdes terapéuticas fonoaudioldgicas, especialmente
quanto ao desempenho comunicativo.

COMENTARIOS FINAIS

Apesar de serem diagnosticadas com o mesmo distirbio
auditivo, ENA, e de terem o mesmo fator etiolégico, mutagcdo
do gene Otoferlin, bem como lagos de consanguinidade, as
criangas estudadas desenvolveram habilidades auditivas e
comunicativas diversas e peculiares. Tal constatacdo, além de
sublinhar a complexidade desse tipo de quadro clinico, sugere
que a aquisicao de tais habilidades € afetada por contetidos
subjetivos singulares, os quais ndo devem ser negligenciados
durante a avaliacd@o e o tratamento fonoaudioldgico.
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Anexo 1. Categorias de audigao

Categoria 0 - Nao detecta a fala
Crianga nao detecta a fala em situagdes de conversagao normal (limiar de detecgao de fala >65 dB)

Categoria 1: Detecta
Crianga detecta a presenga do sinal de fala

Categoria 2: Padrao de percepgao
Crianga diferencia palavras pelos tragcos suprassegmentares (duragao, tonicidade, etc.). Ex: mao X sapato; casa X menino

Categoria 3: Iniciando a identificag@o de palavras
Crianga diferencia palavras em conjunto fechado com base na informacao fonética. Este padrao pode ser demonstrado com palavras que
sao idénticas na duragao, mas contém diferencas espectrais multiplas. Ex: geladeira X bicicleta, gato X casa

Categoria 4: Identificacao de palavras por meio do reconhecimento da vogal
Crianga diferencia palavras em conjunto fechado que diferem primordialmente quanto ao som da vogal. Ex: pé, p6, pa; mao, meu, mim

Categoria 5: Identificagao de palavras por meio do reconhecimento da consoante
Crianga diferencia palavras em conjunto fechado que tem o mesmo som da vogal, mas contém diferentes consoantes. Ex: mao, pao, tao,
cao, chao

Categoria 6: Reconhecimento de palavras em conjunto aberto
Crianga é capaz de ouvir palavras fora do contexto, extrair a informacao fonémica, e reconhecer a palavra exclusivamente por meio da audi¢cao
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